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STORIA DI EMANUELE, DETTO “UELE”

Da cinque anni in cerca di un nome per la sua malattia

Emanuele nasce nel 2009, dopo una gravidanza priva di problemi. Avendo avuto gia un’altra figlia due anni
prima, la mamma Cinzia si rende conto delle difficolta di crescita del bambino gia a 6 mesi, perché sta solo
sdraiato e non alza le manine. Cinzia & ben presto costretta a viaggiare con Emanuele da un centro all’altro,
da una regione all’altra, e il bambino viene sottoposto a una lunga serie di analisi e accertamenti. Gli
vengono riscontrati ritardi visivi, motori e cognitivi ma, a parte alcune ipotesi di diagnosi, come malattia
mitocondriale o sindrome di Leigh, la sua malattia non ha ancora un nome. Grazie ad alcuni tipi di
riabilitazione la situazione € migliorata ma Emanuele, che oggi frequenta I’asilo, & fortemente ipovedente,
non cammina, con difficolta prende gli oggetti e comunica solo attraverso vocalizzi, talvolta con grande
frustrazione. Cinzia e il marito sono entrambi ingegneri, ma Cinzia ha dovuto prendere un congedo dal
lavoro che non sa se potra riprendere. Il bambino ha infatti bisogno di assistenza giorno e notte e spesso
sono necessari spostamenti in altre citta per visite e controlli. Il sogno dei genitori di Emanuele e quello di
poter dare un nome alla sua malattia. Una diagnosi, infatti, significherebbe per loro poter prevedere la
progressione e il decorso della malattia, saper gestire al meglio la quotidianita e le eventuali situazioni di
emergenza, poter programmare i controlli medici. Dare un nome alla malattia, per Emanuele e la sua
famiglia, vuol dire trovare un’ancora psicologica e la possibilita di liberarsi dal senso di solitudine e
isolamento che provano per essere “un caso raro trairari”.

Il video sulla storia di Emanuele: http://www.youtube.com/watch?v=26iYuBtupv8
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NINA, MALATA DI UNA MALATTIA SCONOSCIUTA

Un blog per spezzare il cerchio della solitudine

“Ciao, mi chiamo Nina, sono nata I'11 luglio 2011 e sono una bimba speciale. Ho una sindrome
genetica polimalformativa, al momento sconosciuta, che comprende varie problematiche molto
serie. Quei buontemponi dei miei genitori I'hnanno battezzata ‘Sindrome di Nina’, ed ha
un'incidenza di 1 su 7 miliardi di persone. Cioé solo io!

Avevo piu probabilita di vincere al superenalotto.

Mi e stata diagnosticata una malattia genetica polimalformativa; l'ipotesi piu gettonata alla nascita
era che si trattasse di una Sindrome rarissima chiamata OFD1 (Oral-Facial-Digital 1 o Oro-Facio-
Digitale 1) ma dopo un complesso esame del dna presso il TIGEM di Napoli, a Dicembre 2013 e

stata scartata anche questa ipotesi”.

“Questo blog vuole tenervi aggiornati sul viaggio di Nina, condividere con voi gioie e dolori, essere
spunto per qualche famiglia nella nostra situazione...” (Isabella, mamma di Nina)

Tratto dal blog http://inviaggioconnina.blogspot.it/
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